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Un poco de historia…

1984: Nacimiento de SEMFyC
2006: Creación del Grupo de Trabajo SEMFyC, 

“Genética Clínica y Enfermedades Raras”
2010: Puesta en marcha Protocolo online DICE-APER
2013: Las ER como línea estratégica del congreso 

nacional SEMFyC (Granada, 6-8 de Junio)



El grupo de trabajo…
En la actualidad formado por 30 médicos de familia de 11  
CCAA. Interés personal en las ER…
Síndrome de Dravet
Colagenosis
Síndrome de Wolfram
HHT
Von Hippel-Lindau
Sd. de Williams

2 Grupos autonómicos:
C. Madrid y C. Valenciana



El grupo de trabajo…

Coordinado con
Instituto de Investigación en ER (IIER)

Convenio IIER-SEMFyC
SPAIN-RDR (Rare Disease Research) 2012

MSPSI
Estrategia Nacional ER - 2009

Asociaciones de pacientes
FEDER
Otras



www.gdtraras.es



Protocolo DICE-APER
http://dice-aper.semfyc.es



Objetivos del protocolo

Cubrir las necesidades de los pacientes con ER 
en AP

Coordinación
Acompañamiento

Cubrir las necesidades del médico de AP a la hora 
de atender pacientes con ER

Información - Formación
Protocolizar la atención
Creación de circuitos/equipos asistenciales



Objetivos DICE-APER

1.- Diagnóstico: Identificar a las personas que 
tienen un diagnóstico correspondiente a alguna 
de las enfermedades raras descritas, o bien 
están en estudio bajo sospecha de poder 
tenerla. Esta identificación conlleva de forma 
inmediata el registro de esa información en el
propio sistema de la consulta del médico (papel 
o aplicación informática de AP).



Objetivos DICE-APER

2.- Información: Proporcionar una información
básica y de soporte al paciente, partiendo de los 
recursos existentes en organizaciones de 
pacientes y de la administración.



Objetivos DICE-APER

3.- Coordinación: Contribuir a la coordinación 
asistencial que cada paciente demande, 
estableciendo los lazos oportunos entre el 
médico de Atención Primaria y el servicio 
médico especialista de esa enfermedad.





4.- Epidemiología: Proporcionar información al 
sistema sanitario, facilitando que el paciente 
pueda inscribirse en el registro de 
enfermedades raras del ISCIII.

Objetivos DICE-APER



Pacientes registrados por Enfermedades
Total Nº de Pacientes : 17415 (consultado 
12/06/2013)



Evaluación del protocolo
2012. El GdT se planteó valorar el impacto del 

protocolo sobre los Médicos de Familia. Julio 2012-
enero 2013

Encuesta online remitida a unos 20.000 médicos de 
familia, socios y no socios de SEMFyC
Contenía 8 preguntas, 5 con respuesta cerrada y 3 con 
respuesta abierta
Preparada para responder “en un minuto”

Objetivos:
Valorar el conocimiento de la existencia del GdT
Evaluar el conocimiento del protocolo
Obtener una valoración del protocolo por parte de los 
médicos que lo conocían



“Conozco la existencia de un grupo 
de trabajo sobre enfermedades raras 
de la SEMFYC”
Total de cuestionarios remitidos: 854



“Conozco el protocolo DICE-APER”

No
Sí

= 125 médicos



“El protocolo DICE-APER es útil para el 
profesional de Atención Primaria en el 
manejo de las ER”

N=125
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“El médico de familia es pieza clave 
para el correcto seguimiento de los 
pacientes con ER”

= 30%



Algunas conclusiones

Desconocimiento de la existencia del grupo de 
trabajo entre los médicos de AP
Desconocimiento del protocolo

Posibles causas:
Falta de canales adecuados

La difusión solo es unilateral
¿Instituciones?
¿Asociaciones de pacientes?

Dificultad para acceder a la formación 

¿Falta de interés en las ER?
Una mayoría cree que el médico de familia es clave
en el seguimiento de los pacientes con ER



Estrategias de mejora

Difusión del GdT con captación de nuevos 
miembros (residentes, JMF)
Convenios con instituciones y asociaciones de 
pacientes
Difusión del protocolo en publicaciones médicas:

Actualización en Medicina de Familia (2012)
Atención Primaria (2013)
Sesiones clínicas SEMFyC (2013-2014)



“Genética: raras y no tan raras”

AMF 2012;8(3):135-141
Miguel García Ribes

CS Cotolino II. Castro Urdiales
Cantabria



Actividades formativas 2013
Ediciones del taller “Pacientes raros o médicos incómodos…”

Madrid: Programa formativo SOMAMFyC (Febrero)
Cantabria: XVII Jornadas de la SCMFyC (Marzo)
Granada: XXXIII Congreso Nacional SEMFyC (Junio)
Cataluña: Programa formativo CAMFyC (2º Semestre)

“Aproximación a las enfermedades raras para Atención 
Primaria” (Abril-Noviembre)

Actividad IIER-SOMAMFyC-SERMAS

“Curso práctico de manejo de las ER en AP”
Organizado por la UIMP (Santander, Septiembre)
Actividad SEMFyC-IIER



Taller: “Pacientes raros o 
médicos incómodos…”

Supone una autentica inmersión 
en el día a día de las ER
Utiliza técnicas de aprendizaje 
interactivo de vanguardia
El paciente como protagonista
Consta de 3 partes:

“Las ER no lo son tanto”
¿Quién es el raro, el médico o el 
paciente?
Aprendiendo de la excepción



Otras actividades 2013

Presentación del “Protocolo de diagnóstico 
preconcepcional para AP”

Granada, XXXIII Congreso Nacional SEMFyC

Publicación de la “Guía de referencia rápida sobre 
cáncer hereditario en AP”

Atención Primaria
SEMFyC-SEOM

SPAIN-RDR



Jesús Sueiro Justel. Vicepresidente de la Asociación 
Española de Enfermos de Glucogenosis y médico 
asesor. Una hija afectada. www.glucogenosis.org.

Luis Miguel Aras Portilla. Director de Investigación 
Fundación Síndrome de Dravet. Padre de una niña 
afectada. www.dravetfoundation.es. Unidad del 
Síndrome de Dravet, Clínica Universidad de Navarra. 

Mª Patrocinio Verde González. Secretaria de la 
asociación HHT y médico asesor. Afectada. 
ww.asociacionhht.org. Unidad de HHT de Sierrallana, 
Cantabria.

La implicación…



Lucía Sierra Santos. Asociación de padres de niños 
con enfermedades raras y necesidades especiales 
“Risueños”, en El Boalo (Madrid)

Karina Villar. Vicepresidenta y médico asesor de la 
Alianza VHL (von Hippel-Lindau). Hermana de 
afectada. www.alianzavhl.org. Unidad VHL de la 
Fundación Jiménez Díaz, Madrid

Gema Esteban Bueno. Presidenta de la asociación 
Síndrome de Wolfram. Coordinadora del equipo 
multidisciplinar Wolfram, Hospital La Inmaculada, 
Huércal-Overa, Almería. www.aswolfram.org

La implicación…

La motivación mueve el mundo



La implicación…
Síndrome de Wolfram
www.sindromedewolfram.blogspot.com



La implicación…
Síndrome de Wolfram
www.sindromedewolfram.blogspot.com



Muchas gracias

kvillar@jccm.es


